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INTRODUCCION

EL SimMposio DE ENFERMEDADES RARAs “NUEVOS AVANCES EN ENFERMEDADES
RARAS: DEL DESCONCIERTO A LA ESPERANZA:” TIENE DOS OBJETIVOS PRINCIPALES:
1) DAR A CONOCER A LA COMUNIDAD CIENTIFICA LA COORDINACION DE LAS ENFERMEDADES
RARAS DESDE EL PUNTO DE VISTA INSTITUCIONAL, ASI COMO DESDE EL PUNTO DE VISTA CLINICO
Y DE LOS PACIENTES; Y 2) DAR A CONOCER A AQUELLOS 'GRUPOS DE INVESTIGACION QUE
ESTAN GENERANDO NUEVOS Y PROMETEDORES AVANCES ' CLINICOS ~EN DIFERENTES
ENFERMEDADES RARAS. ASi MISMO, Y ENLAZANDO CON LA INVESTIGACION TRASLACIONAL, SE
PRETENDE DESTACAR, CON EJEMPLOS REALES, LOS CONCEPT@S DE REPOSICIONAMIENTO Y DE
DESIGNACION DE MEDICAMENTOS HUERFANOS, FlNALlZANDO ON UNA MESA REDONDA.

PARA ALCANZAR ESTOS DOS OBJETIVOS CONTAMOS‘CON PQNENTES INVESTIGADORES Y
CLINICOS DE RECONOCIDO PRESTIGIO lNTERNACIONAL EN SUS DlSClPLlNAS CADA UNO DE ELLOS
COMPARTIRA sUs ULTIMOS AVANCES EN /SUS ENFERMEDADES RARAS RESPECTIVAS,
DESTACANDO PRINCIPALMENTE AQUELLAS INVESTIGACIONES CON PERSPECTIVA TRASLACIONAL,
ENSAYOS CLINICOS REALIZADOS, EN CARTERAO- ﬂ\l DESARROLLO. Lh PUESTA EN COMUN DE
NUEVAS TECNICAS Y APROXIMACIONES TERAPEUTICAS POQ’B’IUIT/ARA UN DEBATE Y UNA
COOPERACION INTERGRUPOS, DE LA QUE ESPERAMO OBTMER UN EFE’CTO SINERGICO TANTO EN
EL AVANCE DEL CONOCIMIENTO COMO EN LA COLABORACIO}\] EN LA ACTIVIDAD CIENTIFICA.

CON LA IDEA DE LA TRANSFERENCIA DE CONOCIMIENTO COMO BASE, ESTE SIMPOSIO ESTA
PRINCIPALMENTE DIRIGIDO A LA COMUNIDAD CIENTIFICA Y CLINICA, SIENDO ADEMAS MUY
APRECIADA Y ESPERADA LA PRESENCIA DE ESTUDIANTES, LICENCIADOS Y JOVENES
INVESTIGADORES EN BIOMEDICINA / Y//DISCIPLINAS _AFINES. NO OBSTANTE, CONOCIDO EL
COMPROMISO DE LOS PACIENTES- DE«:ENFERMEDADES b;RAS ESTE SIMPOSIO TAMBIEN QUEDA
ABIERTO A SU ASISTENCIA.

_jw...‘ . L/

PROGRAMA CIENTIFICO
9:00H REGISTRO Y Egj;g%fA DE DC‘EUMENTACI()N.
5 "N

9:20H APERTURA. f\'

M2 JesUs MARTINEzZ HERNANDEz. DIRECTORA CIB-CSIC.
PaBLo LAPUNZINA BADIA. DIRECTOR CIENTIFICO EE,/ IBERER.
SANTIAGO DE LA RivA COMPADRE. \LLQEPRESIDEN,T pE FEDER.
Luisa M2 BOTELLA CL&ELL’ COORDINADORA.

N

SEsION | (MopERADOR: ANGEL CUESTA MARTINEZ)

9:45H OVERVIEW ON RARE DISEASES.
PAaBLO LAPUNZINA BADIA.
DIrRecToR CIENTIFIcO DE CIBERER.

10:00H FuNDAcIiON FEDER: APOYANDO LA INVESTIGACION DE LAS ENFERMEDADES
RARAS.

SANTIAGO DE LA RivA COMPADRE.
VICEPRESIDENTE DE LA FUNDACION FEDER.



10:15H EL VALOR GLOBAL DE LAS ASOCIACIONES DE PACIENTES DE ENFERMEDADES

RARAS.

KARINA VILLAR GOMEZ DE LAS HERAS.

VICEPRESIDENTA Y MEDICO ASESORA DE LA ALIANZA VHL.

ASESORA DE CONTROL FARMAcCEUTICO. AREA DE FARMACIA DEL SERVICIO DE SALUD DE CASTILLA LA
MANCcHA (SESCAM).

10:30H EL UNIVERSO DE LAS ER DESDE LA AP.
MARIA PATROCINIO VERDE GONZALEZ.
MEDICINA FAMILIAR Y COMUNITARIA. CENTRO DE SALUD EL PILAR (MADRID).

10:45H ENFERMEDADES NEURO-ONcoLA&GICAS FAMILIARES.
DANIEL T. AGUIRRE MOLLEHUANCA.
SERvIcio DE NEUROCIRUGIA. UNIDAD DE NEUROONcOLOGIA FAMILIAR. FUNDACION JIMENEZ Diaz.

11:00H IMPACTO DE LA SECUENCIACION MAsivA DE ADN EN EL DIAGNOSTICO
GENETICO DE ENFERMEDADES RARAS.

JULIAN PEREZz PEREZ.
SECUGEN SL.

11:15H PAausa CAFE

SESION Il (MobpErRADORA: EUNATE GALLARDO VARA)

11:45H ATYPICAL HEMOLYTIC UREMIC SYNDROME; AN ULTRARARE DISEASE WITH A

HAPPY END.

SANTIAGO RODRIGUEZ DE CORDOBA.

Dp1o. BIOMEDICINA MOLECULAR. CIB-CSIC.
UNIDAD CIBERER U738.

12:15H UN CANCER RARO, LA ENFERMEDAD DE VON-HIPPEL LINDAU.
VIRGINIA ALBINANA Diaz.

Diaz. Dpto. BIOMEDICINA MOLECULAR. CIB-CSIC.

UNIDAD CIBERER 707.

12:35H TELANGIECTASIA  HEMORRAGICA HEREDITARIA: UNA DISPLASIA VASCULAR

CAUSADA POR DESAJUSTES EN LA SENALIZACION DE TGF-B.
EUNATE GALLARDO VARA.

DpPT0O. BIOMEDICINA MOLECULAR. CIB-CSIC.

UNIDAD CIBERER 707.

12:55H DE LA MUTACION AL MEcCANISMO MOLECULAR: UN CAso PRACTICO EN

LINFANGIOMATOSIS.

ALvARO GUTIERREZ-UzQUizA

DpT0. BioQuiMIicA Y BioLoGiA MoOLECULAR, FAc. FARMAcIA, UCM.

CENTER FOR APPLIED GENOMICS. THE CHILDREN'S HOSPITAL OF PHILADELPHIA.

13:15H TERAPIAS EMERGENTES EN LA EscLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA.

ALBERTO GARCIA REDONDO.

DIRECTOR DEL LABORATORIO "INVESTIGACION EN ELA", UNIDAD DE ELA. INSTITUTO DE INVESTIGACION
SANITARIA HospPITAL 12 DE OCTUBRE "+12".

UNIDAD CIBERER 723.

PROFESOR. AsociADo. DpTo. BioQuiMicA Y BioLoGgiA MoLECULAR, FAc. FARMAcIA, UCM.



13:45H PAUSA COMIDA

SEsSION Il (MopeErADORA: VIRGINIA ALBINANA Diaz)

15:00H TERAPIAS PARA LAS ENFERMEDADES RARAS, LAS GRANDES HUERFANAS DE
LAS FARMACEUTICAS.
Luisa MARIiA BOTELLA.

DpT10. BIOMEDICINA MOLECULAR. CIB-CSIC.
UNIDAD CIBERER 707.

15:30H AvVANcEs EN HHT. ReEsuLTADOS DEL ENsaAyo HHT-HOPE 2016. "MIRANDO

EN EL BAUL DE LOos RECUERDOS".

Josg Luis PATIER DE LA PENA.

MEDIco ADJUNTO DEL SERVICIO DE MEDICINA INTERNA.

PROFESOR AsociAaDoO FAac. MEDICINA, UAH.

COORDINADOR DE LA CONSULTA DE ENFERMEDADES SISTEMICAS Y MINORITARIAS.
MIEMBRO DEL CSUR EN ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO.

HospITAL UNIVERSITARIO RAMON Y CAJAL.

15:50H RESULTADOS DE UN ENsAYo CLiNico EN PAciENTES DE VHL conN

AFECTACION OcULAR TRATADOS CON PROPRANOLOL ORAL.
BEATRIZ GONZALEZ RODRIGUEZ.

SERVICIO DE OFTALMOLOGIA. COMPLEJO HOSPITALARIO DE TOLEDO.
SERVICIO DE SALUD DE CASTILLA LA MANcHA (SESCAM).

16:10H PAusa CAFE

SEsION IV (MobeErADORA: LuisaA M3 BoTELLA CUBELLS)

16:30H EPIDERMOLISIS BULLOSA DISTROFICA: DEL DIAGNOSTICO A LA TERAPIA.
MARCELA DEL Rio-NECHAEVSKY.

DpT10O. BIOINGENIERIA UC3M. UNIDAD MixTA CIEMAT-UC3M. IIS DE LA FUNDACION JIMENEZ Diaz.
UNIDAD CIBERER 714.

16:45H REPOSICIONAMIENTO DE FARMACOS EN EPIDERMOLISIS BULLOSA.
José MARIA SANCHEZ-PUELLES GONzZALEZ-CARVAJAL.
Dp1o. BIOMEDICINA MOLECULAR. CIB-CSIC.

17:00H MESA REDONDA. (MODERADOR: ANGEL CUESTA MARTINEZ)
ESTADO ACTUAL DEL DESARROLLO DE NUEVAS TERAPIAS EN ENFERMEDADES RARAS.




DiA:
22 NoVvIEMBRE, 2018, DESDE LAS 9:00 H.

SEDE:
SALAN DE AcTos DEL CENTRO DE INVESTIGACIONES BioLéaicas (CIB-CSIC).
c/ RAMIRO DE MAEZzTU, 9. 28040, MADRID.

COORDINADOR:
ANGEL CUESTA MARTINEZ
DpTO. BIOMEDICINA MOLECULAR, (CIB-CSIC).
UNIDAD CIBERER 707.
ALIANZA EsPANOLA DE FAMILIAS DE VON HIPPEL-LINDAU.
PROFESOR. AsoclADO. DpTo. BioQuUIMICA Y BioLOGIA MOLECULAR, FAc. FARMACcIA, UCM.

COORDINADORES ASOCIADOS:
EUNATE GALLARDO VARA

Luisa M2 BoTELLA CUBELLS
VIRGINIA ALBINANA DiAaz

DpPTO. BIOMEDICINA MOLECULAR, (CIB-CSIC).

UNIDAD CIBERER 707.

ASoOcCIACION EsPANOLA HHT.

ALIANZA EsPANOLA DE FAMILIAS DE VON HIPPEL-LINDAU.

COLABORA!
CIBERER (CENTRO DE INVESTIGACION BIOMEDICA EN RED DE ENFERMEDADES RARAS).
INsTITUTO DE SALUD CARLOS IIL
CIB-CSIC (CENTRO DE INVESTIGACIONES BioLéGIcAs- CONSEJO SUPERIOR DE
INVESTIGACIONES CIENTIFICAS).
VWR

INSCRIPCION GRATUITA (AFORO LIMITADO)

INSCRIPCIONES:
ANGEL CUESTA, ACME@CIB.CSIC.ES
EUNATE GALLARDO, EUNATEGV@CIB.CSIC.ES

@ Ciberer vWR €25
CONTRO OC mtsw BOMLDICA DN RED We Enable Science


https://www.cib.csic.es/
https://www.google.com/maps/place/Calle+Ramiro+de+Maeztu,+9,+28040+Madrid/@40.4478432,-3.7237054,17z/data=!3m1!4b1!4m5!3m4!1s0xd42284a23ac24fd:0x415c9990893065f!8m2!3d40.4478432!4d-3.7215167
mailto:acme@cib.csic.es
mailto:eunategv@cib.csic.es

